ZESPOL. DOWNA



Zespol Downa

to
zaburzenie rozwojowe
powstajace na skutek obecnosci
dodatkowego, nadprogramowego 21 chromosomu.

(trisomia 21 pary chromosomow)




Zespol Downa

to
zaburzenie rozwojowe
powstajace na skutek obecnosci
dodatkowego, nadprogramowego 21 chromosomu.

(trisomia 21 pary chromosomow)




Jest to najczestsza
aberracja ludzkich chromosomow.

Zespot Downa diagnozuje si¢ srednio
u 1 na 700 noworodkow.



Wystepowanie Zespotu Downa

jest niezalezne od

klimatu, rasy, kultury, warunkow socjalnych.



Wyroznia si¢ 3 postacie Zespotu Downa:

trisomia prosta
trisomia translokacyjna

mozaicyzm




Trisomia prosta:

powstaje w trakcie wytwarzania si¢ komorek jajowych, plemnikow

polega na nieprawidlowym rozdzieleniu si¢ chromosomow
(w jadrze kazdej komorki powstaja trzy chromosomy 21 pary)

wystepuje w komorkach rozrodczych zdrowych rodzicow
przypadkowo, niedziedzicznie

ryzyko urodzenia dziecka z trisomig prostg
wzrasta z wiekiem rodzicow

postac ta jest najczestsza
(wystepuje w 90% przypadkow Zespotu Downa)




Trisomia translokacyjna:

przeniesienie fragmentu 21 chromosomu na inny chromosom
dotyczy 6% wszystkich przypadkow Zespolu Downa

translokacje moga by¢ uwarunkowane genetycznie
(jedno z rodzicow jest nosicielem translokacji,
nie ma objawow choroby,
ale produkuje gamety z wadliwym materiatem genetycznym)



Mozaicyzm:

w organizmie wystepujg jednoczesnie
komorki prawidtowe 1 trisomiczne

wystepuje w 3% przypadkow Zespotu Downa




Objawy osiowe Zespotu Downa:

niepelnosprawnos¢ umystowa
cechy dysmorficzne

mnogie wady uktadowe




Charakterystyczne dla Zespotu Downa
sg zaburzenia wzrostu, rozwoju 1 dojrzewania
oraz zmiany strukturalne mozgu.

Sprawiaja one, z¢€
ZespoOt Downa jest najczestszg przyczyng
genetycznie uwarunkowane]
niepelnosprawnosci umystowe;.

U wiekszosci dzieci z Zespolem Downa wystepuje
lekka Iub umiarkowana niepelnosprawnosc¢ umystowa.




Na podstawie klinicznych obserwacji
wyodrebniono 2 odmiany Zespotu Downa:

typ tarczyCOVW (zwigzany z niedoczynnoscig tarczycy)

typ przysadkowy




Typ tarczycowy Zespolu Downa cechuj3:

niski wzrost
nadwaga
krepa, niezgrabna, grubokoscista sylwetka
krotkie, niezgrabne konczyny
pogrubiata, twarda, pozotkia skora
stomiane wtosy
gruby, szeroki, dtugi jezyk
szorstki, ochrypty gtos




Odpowiednia dieta 1 leczenie suplementacyjne niedoczynnosci tarczycy
zmniejszaja poziom dysharmonii rozwojowych,
poprawiajg proces wzrastania
oraz poziom funkcjonowania psychomotorycznego
dzieci z Zespotem Downa.

Nalezy wiec juz od urodzenia
zapewni¢ 1m wilasciwe leczenie hormonami tarczycy.




Typ przysadkowy Zespolu Downa cechuja:

niski wzrost
nizsza masa ciata
smukta, drobnokoscista sylwetka
smukte konczyny
cienkie, rzadkie wtosy
sktonnosc¢ do tysienia plackowatego

szorstki, wysoki, przenikliwy glos



Cechy dysmorficzne
charakterystyczne dla wszystkich rodzajow Zespotu Downa:

skosne (tzw. mongoloidalne) ustawienie oczodotow
mate galki oczne
krotkie, waskie, skosne szpary powiekowe, fatd nakatny

dysmorfia twarzowo-czaszkowa
(niedorozwoj czesci twarzowe], matoczaszkowie, ptaska potylica)



U 45% dzieci z Zespolem Downa
wystepuje wrodzona wada serca,
ktora stwarza ryzyko wystapienia nadcisnienia ptucnego.

Zaleca si¢ wigc wcezesng (w pierwszym roku zycia)
korekcje kardiochirurgiczna,
by zapobiec powstaniu utrwalonego nadcisnienia ptucnego.



U dzieci z Zespotem Downa
wystepuje hipotonia 1 wiotkos¢ uktadu wiezadlowo-stawowego
polaczona czesto z wadami strukturalnymi uktadu kostnego.

Nieprawidlowosci te warunkujg
nabywanie wraz z wiekiem dysfunkcji 1 wad postawy.

Do najczescie] wystepujacych w Zespole Downa
dysfunkcyi 1 wad postawy naleza:
ptaskostopie
koslawe kolana
okragle plecy z wystajacymi topatkami
ptaska klatka piersiowa
gtowa wysunieta do przodu
miednica pochylona ku przodowi
ograniczona ruchomos¢ 1 bole szyi
zaburzenia koordynacji ruchow konczyn




Obliguje to
do systematycznej stymulacji rozwoju
| korekcji wad postawy 1 lokomocji tych dzieci
juz od urodzenia.



U dzieci z Zespotem Downa czesto wystepujg rowniez

wrodzone wady uktadu pokarmowego:
zaparcia, biegunki
brak taknienia
zaburzenia wchianiania
ulewanie, trudnosci w potykaniu
nadkwasnos¢ soku zotadkowego

niedroznos¢ dwunastnicy



Niemal powszechne sa u dzieci z Zespotem Downa

zaburzenia struktury i funkcji narzadu wzroku
(astygmatyzm, krotkowzrocznos¢, nadwzrocznosc, zez, oczoplas).

Z tego wzgledu
zalecana jest wigc u nich wezesna diagnostyka okulistyczna.

Utrzymujace si¢ nieprawidtowe widzenie
moze bowiem wywolywac
zaburzania integracji sensorycznej,
opOznienie rozwoju motorycznego 1 intelektualnego.




Spora grupa dzieci z Zespotem Downa ma zdiagnozowany
niedostuch o charakterze przewodzeniowym.

Jest to 1stotny czynnik warunkujacy opoznienie rozwoju mowy.

Wczesne wykrycie niedostuchu
ma zatem ogromne znaczenie
dla rozwoju mowy i ogbélnego rozwoju psychomotorycznego
dziecka z Zespotem Downa.




U dzieci z Zespotem Downa
wystepuja wady wrodzone uktadu oddechowego
(np. wiotkos¢ rusztowania chrzestnego krtani)
oraz nieprawidtowosci w funkcjonowaniu szcz¢ki 1 zuchwy.

Wskutek tego ich wymowa
jest czesto betkotliwa, niewyrazna.

Bardzo wazne jest wigc
podjecie u tych dzieci wczesnej rehabilitacji mowy.




Dzieci z Zespotem Downa
rodzg si¢ z niedojrzatym uktadem odpornosciowym,
co zwieksza 1ch podatnos¢ na zakazenia wirusowe, grzybicze
1jest przyczyng czestych infekcji bakteryjnych drog oddechowych.



Osoby z Zespotem Downa
znajdujg si¢ w grupie szczegolnie wysokiego ryzyka
zachorowania na Chorobe Alzheimera.

Moga j3 rozwing¢ w duzo mlodszym wieku
(20 lat wczesnie) niz populacja ogolna)
1 w duzo wiekszej liczbie
(2-5 razy wigcej niz u 0sob bez Zespolu Downa).




Pewna grupa osob z Zespotem Downa
jest w stanie osiagnaé wickszos¢ tych samych umiejetnosci,
co osoby zdrowe, ale zajmuje 1m to wiecej czasu.

W 1ch przypadku najczesciej dobrze rozwiniete sg
zachowania I umiejetnosci spoteczne.
Dlatego dosy¢ dobrze odnajduja si¢ w grupach.

Jednoczesnie wsrod osob z Zespotem Downa
czesto mozliwe jest wystepowanie zaburzen zachowania,
ktore moga prowadzi¢ do wycofania spotecznego, niepostuszenstwa.




Wystepowanie poszczegolnych cech
jest bardzo indywidualne,
nie zawsze pojawiaja si¢ u danej osoby wszystkie.



Poziom dojrzalosci spoteczne;,

jaki moga o0s13gnacC osoby z Zespotem Downa,
zalezy od wieku,
w ktorym rozpoczety terapi¢ pedagogiczng

oraz od czasu jej trwania 1 iIntensywnosci.
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